患者，男性，46岁，入院前1个月受凉后出现发热。外院查血常规：WBC 44.05×10^9^/L，RBC 3.68×10^12^/L，HGB 101 g/L，PLT 34×10^9^/L，嗜碱性粒细胞1.84×10^9^/L，外周血涂片发现原幼细胞占0.12，为进一步诊治至我院就诊。入院查体，脾脏肋缘下8 cm，浅表淋巴结未触及。彩超显示颈部双侧、双侧腋窝及腹股沟区淋巴结肿大。外周血涂片：原幼细胞占0.07，嗜碱性粒细胞占0.45，未见早、中、晚幼粒细胞。骨髓象：原幼细胞占0.116，嗜碱性粒细胞占0.440，以成熟阶段为主；粒细胞可见核浆发育失衡；可见单圆核双圆核巨核，血小板少见。骨髓流式细胞学检测：原幼细胞占骨髓有核细胞的8.51%，MPO阳性，表达CD34、CD117、CD33、HLA-DR、CD13、CD11b、CD123、CD9，部分表达CD38、CD56、CD25、CD71，为原始粒细胞。另一群细胞占34.5%，表达CD117^dim^、CD33、CD13、CD123^bri^、CD25、CD9^bri^，部分表达CD38、CD11b、CD11c、CD22，符合嗜碱性粒细胞表型。二代测序示：ASXL1（exon12：Q780X）、ETV6（exon7：L415fs）、GATA2（exon3：A164T）、U2AF1（exon2：S34F）突变。白血病43种融合基因筛查未见异常，BCR-ABL^190^、BCR-ABL^210^、JAK2 V617F、FLT3-ITD、C-kit（D816）、NPM1、DNMT3A（R882）/CEBPA基因突变阴性。染色体核型：47,XY,+8\[17\]/48,idem,+8\[3\]。为确定嗜碱性粒细胞克隆性来源，针对染色后骨髓涂片的特定标记区域进行FISH检测，93.0%髓系细胞中（除外嗜碱细胞）显示3个8号染色体，而63.0%的嗜碱细胞中存在4个8号染色体（[图1](#figure1){ref-type="fig"}）。诊断：慢性嗜碱细胞白血病（CBL）。2018年3月21日起予DCAG方案（地西他滨、阿糖胞苷、阿柔比星、G-CSF）治疗1个疗程，4月18日复查骨髓象示嗜碱细胞消失，原始粒细胞占0.036，外周血原始粒细胞占0.04。4月24日予HHA方案（高三尖杉酯碱、阿糖胞苷、阿克拉霉素）治疗1个疗程，5月15日原始粒细胞占0.028，外周血原始粒细胞占0.02。5月22日予FLAG+IDA方案（氟达拉滨、阿糖胞苷、G-CSF、去甲氧柔红霉素）治疗1个疗程，7月5日骨髓原始粒细胞占0.020。7月20日予DHAG方案（柔红霉素、高三尖杉酯碱、阿糖胞苷、G-CSF）治疗1个疗程，8月24日复查，骨髓及外周血原始细胞消失，但增生明显减低，抑制状态显著。其后患者出现肺部感染，治疗后好转。10月16日骨髓象示原始粒细胞占0.040，流式细胞术示微小残留病（MRD）0.25%。随访至今患者维持缓解。

![BCR-ABL阴性慢性嗜碱粒细胞白血病患者骨髓象（A）及其对应区域荧光原位杂交（B）结果\
A：瑞氏染色，高倍；B：绿色信号点示8号染色体着丝粒](cjh-40-07-613-g001){#figure1}

讨论：目前WHO对嗜碱粒细胞白血病（BL）诊断尚无确切描述，2017年Peter等提出高嗜碱细胞增多（嗜碱细胞绝对值\>1×10^9^/L）且持续至少8周，在此基础上如嗜碱细胞比例≥40%且有证据证明嗜碱细胞属于恶性克隆，则可诊断BL。本例初诊时嗜碱性粒细胞1.84×10^9^/L，占骨髓有核细胞的0.450，且经荧光原位杂交证实，大部分嗜碱细胞中存在8号染色体4体异常，是由髓系恶性克隆演变而来，克隆性证据充分，且原始细胞\<20%，符合CBL诊断。大部分CBL继发于慢性髓性白血病，BCR-ABL阴性的CBL罕见。CBL治疗以羟基脲为主，少数患者进行异基因造血干细胞移植，生存期由2个月至\>50个月不等。本例采用联合化疗，目前随访10个月仍维持缓解。
